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Ulevaade
AADC puudulikkus (ingl. k AADC deficiency; aromatic L-amino acid decarboxylase deficiency)

on harvaesinev geneetiline neurometaboolne haigus, mis on seotud dopamiini, noradrenaliini,
adrenaliini ja serotoniini siinteesi hdirega. Haigus avaldub tavaliselt varajases lapsepdlves ja
seda iseloomustavad lihastoonuse langus, liigutushaired (nt silmade kontrollimatud liikkumised
ja lihasspasmid), arenguline mahajaamus, ptoos ehk laugude allavaje ning mittemotoorsed
simptomid, nagu unehaired, arrituvus, liigne higistamine ja ninakinnisus.

Tekkepohjused

Inimese parilik informatsioon paikneb kokkupakitult kromosoomides, mis asuvad kdikides
keharakkudes. Geen on DNA [8ik kromosoomis, mis maadrab pariliku tunnuse. AADC
puudulikkust pdhjustavad haigusseoselised muutused DDC geenis. DDC geen kodeerib
aromaatset L-aminohappe dekarboksiilaasi (AADC), mis on viimane ensiim
neurotransmitterite serotoniini ja dopamiini bioslinteesis. Dopamiin toimib omakorda
noradrenaliini ja adrenaliini eeliihendina. AADC ensiiiimi puudulikkuse tagajarjel tekib tdsine
serotoniini, dopamiini, noradrenaliini ja adrenaliini kombineeritud defitsiit.

Kliiniline pilt

AADC defitsiit avaldub tavaliselt imikueas lihastoonuse languse, silmade kontrollimatute
Ulespoole liikumise episoodide ja arengulise mahajaamusega. Haigusele on iseloomulikud ka
termoregulatsiooni  hdired (kehatemperatuuri kontrolli probleemid), autonoomse
narvisisteemi talitlushdired (nditeks slidame l60gisageduse ja vererdhu reguleerimise
raskused), unehaired, lihaste tahtmatud kokkutdmbed, ninakinnisus, so0mishaired ja vaimse
arengu mahajaamus. Esimeste simptomite ilmnemise vanus jaab vahemikku
vastsiindinuperioodist kuni 12 kuuni (keskmiselt 2-3 kuud). Enamik kirjeldatud juhtudest on
raske kliinilise pildiga, mis pOhjustab tdsiseid motoorse arengu haireid. Samas esineb osadel
patsientidel kergem kuni moddukas kliiniline pilt, mis vGimaldab iseseisvalt kdndida ja
igapdevatoimingutega hakkama saada. On leitud, et simptomid vdivad vanusega muutuda.

Parandumine
AADC puudulikkus parandub edasi autosoom-retsessiivsel teel. Autosoomne tiahendab, et

muutus on autosoomses kromosoomis, mis on olemas nii mehel kui naisel ning seetottu
mdjutab haigus molemat sugu vordselt. Retsessiivne tdhendab, et haigus avaldub, kui
haigestunul on mdlemas geenialleelis ehk geenikoopias haigust pohjustav muutus. Sellisel
juhul kannab patsiendi kumbki vanem Uhes alleelis haigusseoselist muutust, kuid teine alleel
on muutuseta ja vanematel seega haigus ei avaldu ning neid nimetatakse haiguse kandjateks.



AADC puudulikkusega isik parandab haigust pdhjustava muutuse oma lastele jargmiste

tdendosustega:

- kuitema partner kannab thes alleelis haigusseoselist muutust (ehk on haiguse kandja),

siis kordusrisk on 50%;

- kui tema partner on samuti homosiigoot ehk haigusseoseline muutus esineb mdlemas

geenikoopias, siis kordusrisk on 100%;

- kui partner ei kanna haigusseoselist muutust, siis on risk vaga madal ehk vorreldav
tavapopulatsiooni riskiga ehk <1%. Kiill aga on sel juhul jareltulija 100% juhul haiguse

kandja.

All oleval joonisel on kujutatud autosoom-retsessiivset parandumisviisi.
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Joonis 1. Autosoomne retsessiivne pdrandumisviis.
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Kasutatud kirjandus
GeneReviews

Jalgimine ja ravi
AADC puudulikkuse
raskekujuliste juhtumite korral, mil simptomid on

ravi on keeruline, eriti

sageli halvasti kontrollitavad. Ravi h6lmab erinevaid

ravimeid, mis leevendavad simptomeid, ning
toetavaid teraapiaid, naditeks flsioteraapiat ja
logopeediat.

AADC puudulikkuse korral on olemas ka viirusvektori
abil ajju toimetatav ravim, mis on olemuselt toimiv
DDC geeni versioon. Antud ravimit vdib kasutada
alates 18 elukuust ja sel juhul kui kliiniline pilt on eriti
raske — patsient ei suuda istuda, seista ega kdndida.

Prognoos
Prognoos soltub peamiselt haiguse raskusastmest.

Kuigi haigusseoseliste geenimuutuste ja haiguse kulu
et teatud
raskemaid

vahel pole selget seost, on teada,

muutused voivad pohjustada
haigusvorme. Raske haiguskuluga laste puhul on

eluiga mojutatud varajase ea terviseriskide tottu.
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